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Fig. 1: Patiente de 52 ans (V-2 fig. 2C). Myopie de -5,00, 7/10 ODG. Le diametre corneen est de 10mm ODG. II n'y a ni 
glaucome ni cataracte. La pigmentation peripherique avec limite nette couvre les 360° peripheriques. La macula est remaniee 
(fig.4). L'EOG est tres altere et l'ERG diminue des 2/3 en scotopique et de 1/5 en photopique. Mutation familiale en Bestl, faux- 
sens resultant de la substitution de la valine par la methionine au codon 86 dans l'exon 4 (c.256G>A, p.V86M). 
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Synonymes: Chorioretinovitreopathie, microcornee, glaucome et cataracte - Syndrome de microphtalmie 
retinite pigmentaire et glaucome - Autosomal dominant vitreoretinochoroidopathy - ADVIRC - 
Vitreoretinochoroidopathy with microcornea, glaucoma and cataract and posterior staphyloma - MRCS - 
Vitreoretinochoroidopathy with nanophthalmos, microcornea, rod-cone dystrophy cataract and posterior 
staphyloma - Microcornea, Rod-Cone Dystrophy, Cataract, and Posterior Staphyloma, MRCS. 



1 Generalites 

la chorioretinovitreopathie, microcornee, glaucome et cataracte (ADVIRC) est un syndrome associant 
retinopathie et malformation oculaire et se compliquant de cataracte et de glaucome. La decouverte recente 
du gene nous a appris qu'il s'agissait d'une bestrophinopathie autosomique dominante. L'affection est de 
type rod-cone et debute en ce qui concerne les lesions retiniennes par une bande de pigmentations grisatres 
semi-confluentes sur les 360° de la peripheric Cette zone anormalement pigmentee et atrophique se limite a 
l'ora-serrata dans les premieres annees de la vie et avance progressivement vers le pole posterieur. Les autres 
signes de la maladie ne sont pas constants et sont plus ou moins exprimes. La microphtalmie peut ne se 
traduire que par une microcornee, le glaucome n'est pas toujours present et la vitreoretinopathie est 
extremement discrete. 

L'affection est rare et sa prevalence peut etre estimee pour les populations du Nord de l'Europe a 1/150 000. 

C'est bien Pierre Hermann qui en 1958 individualise le syndrome (fig.2), a l'occasion de l'observation d'une 
douzaine de membres d'une meme famille, sous le nom de microphtalmie-retinite pigmentaire et glaucome 
[10]. II signale la microcornee, le rayon de courbure petit, la myopie et la dysgenesie irienne. Cette famille 
d'origine de Lilloise (fig. 2) ainsi que deux autres families d'origine Beiges ayant les memes ancetres [14] 
participeront ulterieurement a la decouverte du gene [20]. 
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Fig. 2: A - Lettre de Pierre Hermann a Pierre Francois de Lille avant la publication de 1958 sur le syndrome qui porte alors le nom 
de « Microphtalmie, retinite pigmentaire et glaucome ». Les echanges de l'epoque entre Lille et Angers ont permis de completer 
1'arbre en B ou 13 patients sur 17 presentent le syndrome. En C, sur 1'arbre que nous avons publie en 1991 et 1993 , la famille s'est 
agrandie et 18 patients sont touches [4, 5]. Depuis ces dernieres publications, de nouvelles generations sont apparues et de 
nouveaux cas ont ete depistes. On denombre actuellement pour cette famille un total de 25 patients touches. 
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L' affection est a l'epoque indexee et succinctement decrite par McKusic dans le Mendelian Inheritance of 
Man sous la reference 157100. 20 ans plus tard le syndrome est a nouveau decrit par Kaufman sous le nom 
de vitreoretinochoro'idopathie autosomique dominante (ADVIRC) mais les anomalies microcornea ou 
microphtalmie et glaucome ne sont pas decrites [1 1]. En 1984, Blair [1] publie une troisieme famille 
toujours sans glaucome et sans microcornee. En 1987, Gass decrit la meme affection dans son atlas sous le 
nom de « dystrophic tapetoretinienne autosomique dominante stationnaire ou lentement progressive » avec 
microcornee et glaucome [6]. En 1989 puis en 1993 Thistopathologie confirme que l'alteration est bien 
situee au niveau de Tepithelium pigmente [7, 9]. En 1989 et en 1993, Francois et coll reprennent et ajoutent 
de nouveaux cas a la famille princeps [4,5]. En 1993, Traboulsi et col [18] publient ce qu'ils pensent etre une 
troisieme famille d'ADVIRC (5 dme famille). En 2001, Lafaut et coll [14] decrivent une autre famille Beige 
mais ils ne savent pas encore qu'elle est apparentee a la famille princeps d'Hermann. En 2003, Reddy et coll 
[16] decrivent une famille Anglaise dont la symptomatologie est assez proche de 1' ADVIRC mais qui leur 
semble plus severe avec microcornee, « rod-cone dystrophic », cataracte et staphylome du pole posterieur 
(MRCS), ils localisent le gene en 1 lpl3. En 2004 Yardley et coll [20] confirment que 1' ADVIRC, localisee 
en 1 lpl3, est secondaire a une mutation du gene bestrophine 1 (Best 1 ou VMD2) qui code pour une 
proteine transmembranaire, de 585 acides amines, situee dans la membrane plasmique latero-basale de 
Tepithelium pigmente retinien. La bestrophine 1 interviendrait en antagoniste dans le transport membranaire 
de l'ion calcium au niveau des canaux Ca 2+ voltage-dependants, ce qui peut expliquer les troubles du 
metabolisme du couple epithelium pigmente/retine mais egalement les anomalies du developpement de l'ceil 
puisque les canaux Ca 2+ voltage-dependants peuvent intervenir dans la regulation de l'expression des genes 
[3, 20]. A ce jour, trois mutations faux-sens sont connues pour PADVIRC (Val86Met [20] - Val235Ala [2, 
3] - Tyr236Cys [20]) et une mutation pour la MRCS egalement localisee sur le gene bestrophine 1 
(Val239Met [16, 20]. Le phenotype, different et plus severe que celui de la maladie de Best, serait 
secondaire a une alteration de l'epissage normal du gene BEST1 [20]. En effet l'epissage in vitro suggere 
que les individus heterozygotes pour les mutations de l'ADVIRC produisent trois isoformes du gene Bestl : 
L'allele non modifie produit une premiere proteine BEST1 de type « sauvage » done normale et 1'allele 
modifie deux proteines BEST1 anormales. L'une contenant la mutation faux-sens et l'autre conduisant a une 
suppression ou deletion-cadre avec saut d'un exon. Pour la MRCS il s'agit bien du meme gene mais y aurait 
un phenomene de trans-epissage qui donnerait une duplication d'un exon et non une deletion [16]. 




Fig. 3: Patiente de 19 ans (VI-4 fig.2C). Myopie de -4,00 ODG. 7/10f OD et 9/10 OG. Le diametre corneen est de 10,5 mm ODG. 
Les deux cornees presentent une ligne de Schwalbe proeminente en inferieur (anomalie d'Axenfeld ou embryotoxon posterieur). II 
n'y a ni glaucome ni cataracte. La pigmentation peripherique couvre les 360°. Rapport de Arden a 130% ODG. A l'ERG, les 
reponses sont de morphologie normale mais legerement diminuees en amplitude. 
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En 2006 Michaelides et coll ne peuvent identifier la mutation sur le gene Bestl chez un gar?on de 12 ans 
presentant la meme symptomatologie, ils suggerent done qu'il puisse exister un autre gene done une 
heterogeneite genetique possible pour la maladie [15]. 

2 Aspect clinique : 

L' affection debute a naissance avec microphtalmie ou microcornee et les lesions pigmentees peripheriques 
du fond d'ceil apparaissent tres precocement puisque nous avons eu l'occasion de la constater des l'age de 5 
et 6 ans sur les patients V-13 et V-14 de la fig.2C [4, 5]. 

Quatre symptomes majeurs doivent etre recherches : 

- La dystrophic chorioretinovitreenne 

- La microphtalmie ou la microcornee 

- La cataracte precoce 

- Le glaucome et les anomalies de Tangle irido-corneen 

D'autres signes peuvent etre observes : 

- La dysgenesie papillaire 

- Le staphylome myopique du pole posterieur 

- Les modifications iriennes 

- La modification palpebrale 





Fig. 4: Patiente de 52 ans (V-2 fig.2C). A gauche, la papille est large, pale et entouree d'une atrophie chorioretinienne (dysplasie), 
la macula est remaniee. En peripheric les pigments sont plus ou moins arrondis et sombres; ils ont ete decrits en « plombs de 
chasse », « pommelures », « marbrures » equatoriales grisatres plus ou moins pigmentees, « placards » pigmentes diffus, 
« chorioretinite peripherique », « tabac a priser ». 

2.1. La dystrophic chorioretinovitreenne ne ressemble pas a une retinite pigmentaire classique, elle est 
asymptomatique dans les deux premieres decades de la vie ou Ton n'observe ni gene, ni hemeralopie. Cette 
derniere n'etant que tardivement ressentie bien apres 1'adolescence. La modification retinienne pigmentee se 
situe au depart en extreme peripheric en avant de l'ora serrata et sur ses 360°, la pigmentation est bordee 
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vers le pole posterieur d'une ligne claire jaune-chamois bien tranchee qui separe la retine d'apparence 
normale du tissu lese et pigmente (jigl, 2,3). Cette partie pigmentee est formee d'un pavage sombre plus 
ou moins dense de pigments arrondis et saupoudree de quelques de ponctuations blanches (fig. 4). La ligne de 
demarcation avance progressivement vers le pole posterieur avec Page et atteint les vaisseaux temporaux du 
pole posterieur en meme temps qu'elle semble s'effacer progressivement ce qui fait que sur les personnes les 
plus agees cette ligne n'est plus retrouvee et qu'apparaissent autour de la papille et de la macula des 
pigments qui prennent alors un aspect plus ou moins osteoblastique ou allonge dont certains suivent les gros 
vaisseaux (fig. 11 et 14). Sur nos patients les plus myopes avec staphylome posterieur nous observons un 
remaniement maculaire et des lesions peri-papillaires (fig.8). La papille est elle-meme large, globalement 
pale, entouree d'un anneau pigmente et d'une atropine peripapillaire. En cycloscopie les proces ciliaires sont 
normalement colores mais d'aspect legerement hypoplasiques car plus etroits que d'habitude. La 
vitreopathie peut etre a peine visible. On l'observe en lampe a fente, en arriere du cristallin, sous forme de 
suspensions poussiereuses vitreennes brunes et de corps flottants vitreens plus ou moins fibrillaires. Ces 
corps flottants peuvent etre observes soit au pole posterieur soit en inferieur sous forme de condensations 
vitreennes plus importantes (fig. 10). Leur localisation peut etre precisee par Techographie (fig. 7). 

2.2 La microcornee ou la microphtalmie ne sont pas constantes et ont une importance variable. Elles peuvent 
passer inaper^ues si on ne les mesure pas (fig. 5). Le diametre corneen varie entre 7 et 10 mm (inferieur a 
1 1mm), il peut etre asymetrique et le rayon de courbure corneen petit (inferieur a 7 ou 8 mm). 




Fig. 5: La microphtalmie n'est pas toujours evidente et l'aspect oculaire et palpebral peut etre harmonieux. Patient V-3 a gauche et 
VI-4 a droite de la fig.2C. 

De nombreux patients accompagnent leur microphtalmie d'une hypermetropic mais la myopie peut etre 
presente souvent accompagnee d'un staphylome du pole posterieur, la taille du globe en echographie semble 
alors normale (fig. 7). Lorsque l'ceil est petit (<2 1,5mm) nous ne le considerons pas comme une 
nanopthalmie mais comme une microphtalmie puisque les elements anatomiques internes de l'ceil ne sont 
pas normaux et que la microcornee, la malformation de Tangle et l'anomalie des paupieres plaident pour une 
absence de croissance congenitale de l'ceil pouvant etre plus marquee et localisee au segment anterieur.. 

2.3. Le glaucome, responsable de cecite vers la cinquantaine, n'est pas constant et n'apparait que dans 25% a 
30% des cas [4, 5, 13], il est secondaire a la dysgenesie de Tangle irido-corneen. II peut se declarer sur le 
sujet jeune (deuxieme ou troisieme decade) ou un peu plus tard avec la croissance du cristallin, il evolue de 
fa?on chronique mais on observe parfois des episodes aigus ou subaigus. Le deficit fonctionnel 
campimetrique de type glaucomateux reste difficile a evaluer en raison du deficit preexistant secondaire a la 
dystrophic retinienne. A noter que la papille staphylomateuse et atrophique est rarement le siege d'une 
excavation (fig.8). Si Tangle est ouvert Thypertonie tarde a apparaitre. Son evolution avec episodes aigus 
necessite souvent le traitement chirurgical [5]. 
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Fig. 6: En haut patiente IV- 1, en bas patient IV-4 fig.2C. En haut, dysgenesie irienne avec areole perie. En bas, dysmorphic 
palpebrale minime: le canthus externe est trop profond (fleche) avec un bord palpebral inferieur legerement abaisse dans sa partie 
externe et ne touchant plus la sclere. La fente palpebrale semble ne pas s'etre retrecie alors que l'ceil est microphtalme. 

Les signes moins evidents ou parfois inconstants: 

2.4. Le staphylome posterieur est rarement diagnostique, il n'est vraiment objective que par l'echographie 
oculaire (fig. 7). II se traduit ophtalmoscopiquement par un amincissement chorioretinien avec hyperclarte du 
pole posterieur, une papille de grande taille sans excavation et un conus myopique. Le staphylome peut 
donner au niveau maculaire une atropine epitheliale diffuse et dans les formes les plus severes une plage 
d' atropine chorioretinienne (fig. 8). 
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Fig. 7: Echographie de la patiente VI- 1 fig.2C. Diametre corneen 9 a droite et 9,5 a gauche. Echo A OD Longueur axiale de 
22,1 lmm, chambre anterieure de 2 mm, cristallin 4 mm. OG Longueur axiale 22 mm, chambre anterieure 1,5 a 2 mm. Echo B OD 
CA un peu petite, pas de decollement posterieur du vitre, corps flottants. OG chambre anterieure etroite, cataracte moderee surtout 
sous-capsulaire posterieure, nombreux echos vitreens avec une double ligne d'echo evoquant un decollement posterieur du vitre 
avec hyaloi'de posterieure tres epaissie. Le profil du pole posterieur evoque un staphylome. 
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Fig. 8: Pole posterieur d'un patient de 32 ans (IV-9 fig.2C). Large papille de myope (-16 dioptries) sans excavation avec PIO de 
30mmHg, staphylome du pole posterieur et atrophie peripapillary et maculaire. 

2.5. Hermann trouve sur les iris de ses patients une hyperplasie pigmentee du feuillet mesodermique 
superficiel plus nette au niveau de la collerette qui donne un aspect pigmente areolaire en etoile autour de 
Torifice pupillaire [10]. Cette hyperplasie peut egalement donner un aspect gelatineux a la surface irienne 
(fig 9A). Le lisere d'epithelium pigmentaire de rorifice pupillaire est egalement parfois atrophique. Le 
stroma presente parfois des cryptes profondes, a travers lesquelles on voit 1' epithelium pigmente et le 
sphincter de l'iris (fig.9B). Nos observations [4, 5] confirment cet aspect de meme qu'une recente 
publication ou les patients ont la meme mutation dans l'exon 4 presentent une dysgenesie irienne [19]. Si le 
patient a fait plusieurs poussees aigues de glaucome a angle ferme on peut observer une atrophie irienne et 
quelques neo-vaisseaux. 




Fig. 9: A gauche, patiente IV- 1 fig.2C. Dysgenesie irienne avec pigmentation areolaire peri-pupillaire sur iris clair d'aspect 
« gelatineux » sans lisere pupillaire. Le diametre corneen est de 10 mm ODG. A droite, patiente V-2 fig.2C. Debut de cataracte, 
pigmentation areolaire peri-pupillaire evidente, lisere pupillaire present et larges cryptes avec epithelium pigmente irien visible. 
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2.6. Dysmorphic palpebrale inferieure. Gass est le premier a signaler cette dysmorphic, elle n'est que la 
consequence de la microphtalmie sur une fente palpebrale qui garde une taille normale. On l'observe 
egalement dans d'autres microphtalmies ou nanophtalmies (fig. 6). 

3 Examens complementaires indispensables : 




Fig.10 : Autofluorescence du pole posterieur de la patiente de la figure 3 agee de 19ans. L'aspect est normal en dehors de corps 
flottants pre-retiniens maculaires et pre papillaires. 

3.1. L' autofluorescence parait normale lorsque lesions peripheriques sont trop peripheriques et non accessibles 
a l'examen (fig.10). Elle peut etre utile au diagnostic et au pronostic lorsque les pigmentations gagnent le pole 
posterieur. La region de placards pigmentes apparait hypofluorescente alors qu'une lisiere hyperfluorescente 
separe le pole posterieur des pigmentations (fig. 11). 




Fig.ll: Patiente de 60 ans. OD 10/10 OG 9/10. Lorsque l'affection atteint le pole posterieur les placards pigmentes perdent leur 
densite en avancant vers le pole posterieur et les modifications autofluorescence deviennent accessibles et evidentes. 
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3.2. OCT spectral. La couche des cellules visuelles (jonction SI/SE) en regard de la foveola n'est pas 
modifiee et c'est en vain que Ton cherchera des lesions apparentees a la maladie de Best. Pour les formes 
compliquees on peut observer l'cedeme maculaire cystoi'de (OMC) et en fin devolution de la maladie ses 
complications (alterations de la couche des cellules visuelles). 



• a 




Fig. 12: Patient VI- 1 fig.2C. En A, angiographic avec rupture de la barriere hemato-retinienne, diffusion du colorant dans le vitre 
et cedeme maculaire cystoi'de. En B, lesions peripheriques avec marge hyperfluorescente. 

3.3 L' angiographic a la fluoresceine n'est pas necessaire a l'etablissement du diagnostic. On ne trouve en 
general aucune lesion du pole posterieur [4, 5], et en peripheric on observe l'arret de perfusion des vaisseaux 
retiniens sur le lisere atrophique hyperfluorescent (figl2-B et 13). Aux temps tres tardifs, la rupture de la 
barriere hematoretinienne et la permeabilite anormale des vaisseaux donne une diffusion intravitreenne de la 
fluoresceine. Cette permeabilite anormale est probablement a 1'origine du tyndall cellulaire vitreen et de 
l'OMC que Ton constate parfois (fig.l2-A). 





Fig. 13: Patient de la fig. 12. Les vaisseaux en extreme peripheric ne sont plus perfuses en angiographic fluorescei'nique lorsqu'ils 
penetrent la zone pigmentee. 
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3.4. L'echographie va permettre la mesure de la longueur axiale du globe, de la profondeur de la chambre 
anterieure et de la decouverte d'un staphylome posterieur (fig. 7). Ces trois parametres etant facteurs du 
pronostic. 

3.5. Examens fonctionnels 

La vision chromatique est le plus souvent normale, ce n'est que tardivement qu'elle se modifie et de fa?on 
non specifique. Le champ visuel est altere precocement avec un retrecissement concentrique modere des 
isopteres peripheriques et des zones d'hyposensibilite non systematisees du champ visuel central. La 
cataracte, complication precoce, altere le champ visuel mais en phase terminate de la maladie lorsque l'ceil 
est pseudophaque le champ visuel est bien tubulaire. Les deficits campimetriques secondaires au glaucome, 
au staphylome posterieur ou a l'OMC peuvent egalement s'y ajouter. 




Fig. 14: Patient de 60 ans (V-3 fig.2C). Au stade terminal de la maladie les pigmentations ont envahi la region peripapillaire et 
sont aux berges de la macula; elles prennent un aspect osteoblastique et la lisiere blanchatre qui separe les pigmentations de la 
retine non-pigmentee a disparu. Les arteres sont retrecies et la retinopathie devient difficilement differentiable des autres retinites 
pigmentaires. En autofluorescence, seule la region maculaire semble encore quelque peu fonctionnelle. 

3.6. L'ERG plein champ semble ne pas s'alterer dans la premiere decade de la vie. II se degrade ensuite 
progressivement avec une alteration est de type « rod-cone » avec une diminution de l'amplitude des 
reponses, plus marquee en scotopique, qui suit revolution de la dystrophic chorioretinienne [4, 5, 13, 14, 
20] pour n'etre plus enregistrable a la phase terminale de l'affection. L'alteration de l'EOG est une 
caracteristique importante de la maladie, il est anormal et de fa?on precoce des la 2 eme decade [5, 13, 17]. 
Quelques rares cas ont cependant ete signales avec un EOG normal.[3, 8, 14, 20]. 

4. Etiopathogenie, facteurs de gravite, evolution et pronostic visuel. 

4.1. La gravite de la maladie est fonction des modifications plus ou moins severes du segment anterieur de 
l'ceil (microcornee, profondeur de la chambre anterieure, anomalies de Tangle) et probablement egalement 
fonction de T existence ou non du staphylome posterieur, ce dernier etant T apanage des formes les plus 
invalidantes [5, 15, 16]. 
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4.2. Curieusement pour une bestrophinopathie la maculopathie est exceptionnelle et ce n'est qu'aux stades 
tardifs qu'elle peut etre observee sous forme d'OMC, de choro'idose myopique ou d'atrophie areolaire 
centrale. 

4.3. C'est ainsi que l'acuite visuelle centrale reste assez bonne pendant au moins les trois premieres decades 
de la vie exception faite pour les formes les plus severes avec hypertonic alterant le champ visuel. 

4.4. La croissance du cristallin sur une chambre anterieure trop etroite evolue vers la fermeture progressive 
de Tangle et l'apparition d'un glaucome qui sur un fond chronique evolue secondairement en crises plus ou 
moins aigues responsables des cecites precoces. 

4.5. L'evolution de la maladie est done, en dehors du glaucome, tres lente mais le pronostic a long terme 
reste sombre puisque la plupart des malades apres 60 ans ont une acuite visuelle centrale non fonctionnelle et 
un champ visuel tubulaire. 



5. Formes atypiques et autres bestrophinopathies 

Si Ton considere l'ensemble des publications sur l'ADVIRC on constate que la premiere publication 
d'Hermann a parfaitement cible les complications les plus severes alors que les quelques publications 
suivantes n'ont pas signale le glaucome, la microphtalmie ou la microcornee. Le phenotype est done plus 
ou moins complet ce qui peut etre trompeur pour le diagnostic. II existe un continuum clinique des formes 
les moins severes de l'ADVIRC aux formes les plus severes de la MRCS, ainsi lorsque l'ADVIRC 
s'exprime le plus severement [5, 13] le malade ne presente guere qu'une forme clinique de la MRCS meme 
s'il s'agit de mutations differentes [16, 20]. Enfin pour en terminer sur ce continuum phenotypique, une 
autre bestrophinopathie decrite par Burgess mais de transmission autosomique recessive (ARB) et qui aurait 
le phenotype nul du gene Bestl (VMD2), presente bien des points communs avec la forme dominante de 
l'ADVIRC et de la MRCS: L' hypermetropic, la microphalmie, 1' angle etroit, l'OMC et l'ERG altere et si les 
depots retiniens sont blanchatres et semblent bien eloignes des placards pigmentes de l'ADVIRC, que 
deviennent-ils avec le temps ? 

6. Les complications 

Le glaucome n'etant pas constant, il peut etre considere comme une complication. La cataracte, le 
decollement posterieur du vitre sont des evolutions naturelles (fig. 7). Sur l'ensemble de nos 21 patients nous 
avons eu deux decollements de retine rhegmatogene sur myopie forte mais pas de complication neo- 
vasculaire avec hemorragie de vitre [11, 18]. L'OMC que Ton observe dans les formes severes, est une 
consequence de la rupture de la barriere hematoretinienne que nous avons observe sur plusieurs de nos 
patients ay ant une ADVIRC. 

7. Aspect therapeutique 

II n'y a pas de traitement efficace. Le controle de l'hypertonie avec regularisation avec un bon suivi doit etre 
entrepris et les cas rebelles doivent etre operes. La cataracte doit egalement etre operee meme en cas d'ERG 
tres altere, sans ignorer que 1' intervention entraine parfois une reprise des phenomenes hypertensifs. 
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8. Diagnostic positif et differentiel 

8.1.Le diagnostic positif est base sur l'aspect clinique et paraclinique qui permet le diagnostic dans la 
majorite des cas (anomalies du segment anterieur, aire de pigmentation entre 1'equateur et l'ora serrata sur 
360° bordee d'une ligne claire et enquete familiale), il est conforte par la biologie moleculaire. 

8.2. L'affection est assez caracteristique et peut etre difficilement confondue aux autres vitreoretinopathies. 
II est a noter que la vitreopathie inflammatoire ne presente pas les pigmentations equatoriales sur 360° mais 
des zones d'hypoxie avec dilatations telangiectasiques et diffusion des lesions a 1' angiographic On peut 
avoir recours a la biologie moleculaire pour les cas isoles ou douteux. 



Ce qu'il faut retenir pour 1' ADVIRC : 



- L'ADVIRC est un syndrome hereditaire autosomique dominante rare comprenant une 
choroidoretinovitreopathie associee a une microcornee ou une microphtalmie dont l'expression peut etre 
variable. 

- II s'agit d'une bestrophinopathie puisque le gene responsable de P affection est le gene Bestl ou VMD2. 
Trois mutations dans le gene Bestl responsables de la maladie sont actuellement identifiees. 

- La maladie est le plus souvent asymptomatique pendant la premiere decade de la vie bien que la 
microcornee ou la microphtalmie de meme que les lesions retiniennes peripheriques puissent etre observees 
tres precocement. 

- Le retrecissement du champ visuel et l'hemeralopie sont souvent les premiers signes cliniques de la 
maladie. 

- La complication la plus classique est le glaucome qui n'apparait qu'une fois sur cinq. 

- II existe une rupture de la barriere hematoretinienne et un risque d'OMC. 

- L'OCT maculaire et l'autofliiorescence du pole posterieur sont normaux au debut. 

- L'EOG est altere precocement alors que l'ERG plein champ est normal au debut et s'altere 
secondairement 

- II n'y a actuellement aucun traitement specifique pour la choroidoretinovitreopathie mais les complications 
telles que le glaucome et la cataracte peuvent etre traitees de fa?on classique. 
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